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La holoprosencefalia es una secuencia malformativa, embriologicamente es un defecto a nivel
del mesodermo precordial y como tal diversos grad as que van desde severos hasta casas menos
leves como hipotelorismo can diversos grados de defeeto de linea media. La causa es variable
incluyendo desde anomalras cromosornicas tales como el Sfndrome de Patau hasra genopatfas
de tipo dominante, recesiva 0 ligada a X recesiva.
En nuestro caso como la pareja no presenta antecedentes familiares y son primos en tercer
grade de consaguinidad nos inclinamos po- una etiologfa aurosormca recesiva aunque como
antes mencionamos la mayor incidencia es de tipo multifactorial, asociada a grupos familiares
de estrato social bajo y cuyo factor preponderanre es la desnutrici6n.
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En esta era de la genetica, cad a vez, es mas posible que tengamos las herramientas de la Cenetica
Molecular a nuestra disposicion. La metodologra del clonaje posicional, la cual termina con el
aislamiento y caracterizacion de genes que contienen varianres asociadas a [a caractertstica
estudiada, se inicia can la identificaci6n de la regi6n cromos6mica que contiene e! gen (0 genes)
responsables del fenotipo estudiado. Estas regiones son identificadas en la actuahdad a traves de
dos metodo'ogras generales: Las parametricas y las No-parametricas. En general, las primeras
arrojan valores de ligamiento (Lad score) y son mas robustas, mientras que las segundas arrojan
valores de asociacion "alelica". La aplicaci6n de estas metodologfas permiten la economfa de
recursos al identificar a ciencia cierta, de modo indirecto, si determinado gen es 0 no el causante
de la caracterfstica estudiada, pues de otro modo siempre cabrfa la posibilidad de que la hetero-
geneidad genetica esre afectando e! fenotipo estudiado. EI secuenciamiento de bases de la regi6n
codificante de un gen (exones) es un procedimiento basrante costoso, por tanto vale la pena esra-
seguros a priori de cual es el gen que contiene [as polimorfismos 0 mutaciones que estamos
buscando. Esras metodologfas se facilitan en la actualidad dada la disponibilidad de mapas
densos de marcadores polim6rficos como STRs (microsatelites 0 Short Tandem Repeats) y SNPs
(Single Nucleotide Polimorphisms).
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Un total de 50 pumas (Puma conc%r) procedentes de Colombia, Peru y Bolivia fueron analizados
para 7 marcadores microsatelites (FCA 08, 43, 45, 96, 126, 176, 391). EI ADN fue obtenido a
partir de muestras de pelo, sangre y trocitos de pieles. Los marcadores en los que se detect6 un
mayor numero de alelos fueron Fca 391 (16 alelos) y Fca 96 (13 alelos) mienrras que Fca 45 (4
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alelos) y Fca 176 (4 alelos) son los que presentaron un numero mas bajo de ellos. De forma simi-
lar a 10 encontrado en los jaguares colombianos (Ruiz-Garcfa & Payan, 2002), todos los marcado-
res mostraron no estar en equilibrio Hardy-Weinberg mediante tests exactos por un fuerte exceso
de homocigoros, con la excepcion de Fca 08. Por el contrario, los conjuntos muestrales proceden-
tes de Peru y Bolivia no dieron ningun tipo de desviacion H-W. Esto puede ser explicado por la
existencia de efecto Wahlund en Colombia y no en los otros 2 parses Y/o porque el numero mues-
tral de ani males de Peru y Bolivia es mucho mas pequeno y las muestras procedieron de zonas
geograficas muy especfficas, donde no se da efecto de subdivision. La variabilidad genetica
promedio en los pumas resulto ligeramente inferior (H'=0.66) a la encontrada en los jaguares
(H=0.82). Las tres poblaciones analizadas de pumas mostraron una hererogeneidad molecular
significative para los marcadores Fca 96 (P=0.00008), Fca 126 (P=0.0374), Fca 45 (P=0.0219) Y
Fca 391 (P = 0.024), con 10 cual es posible discriminar pumas de esos pafses con esos marcado-
res. EI flujo genico entre las 3 poblaciones con e! metodo de Slatkin (1985) fue de 1.1, 10 que
indica que no existe un aislamiento reproductive total entre esas poblaciones. EI numero efectivo
de pumas en Colombia fue calculado a partir de E(q)=4Nem con la tasa de mutacion por gene-
racion de 2.5 xl 0-4, obteniendose un valor de 36.456 ejemplares. A partir de las heterocigocidades
con lAM y SMM, los valores son sigruficarivarnente menores oscilando entre 1.931 a 3.795 ejem-
plares. Estrategias conservacionistas son discutidas en relacicn a los resultados geneticos obtenidos.
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Para elaborar un programa de biomoniroreo en peces se requiere conocer la cinetica hema-
ropoyetica en estos organismos y detectar el dane en la sangre circulante. La frecuencia de
forrnacion de rnicronucleos espomanea e inducida en un tiempo determinado se necesita para
confirmar la utilidad de estas especies para ensayos de genot0xicidad. En los peces, el organo
hematopoyetico es la porcion cefalica del rinan. Mediante el efecto clastogenico que produce la
radiaci6n ionizante a bajas dosis se puede deterrninar la cinetica generativa de eritrocitos.
EI objetivo de esta investigaci6n es relacionar la formaci6n de micranucleas inducida por
radiaci6n ionizante con la cinetica hematopoyetica en tilapia roja.
Se realizaron experimentos con animales expuestos una sola vez a radiaci6n ianizante en dos
dosis (0,5 Y 2 Gy) Ya un control durante un periodo de 21 dias. Se tomaran seis muestras de
extendidos de eritrocitos de la porci6n cefalica del rinon y branquias de dos ejemplares par
dosis del mismo animal, a los 1, 5, 9,13,17 Y21 dfas despues de la exposici6n a la irradiaci6n.
Se cuamific6 el numero de micronucleos par 1.000 eritrocitos viendose que el dana, como es
de esperar, se detecta primero en el 6rgana hematopoyetica y luego en eritrocitos circulantes
en branquias. La induccion maxima de micronucleos se presente a los veintiun dias despues de
la irradiacien de los peces por la producci6n de nuevas eritrocitos, con 10 que se puede
establecer que la tecnica de inducci6n de micronucleos con radiacian ionizante es valida para
evaluar la cinetica hematopoyetica en tilapia roja.
Esta investigaci6n fue financiada con fond os de la Universidad de Antioquia COOl
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